Diagnosi, terapia e follow-up di un paziente affetto da malattia di
Wolman con linfoistiocitosi emofagocitica
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Background La malattia di Wolman (MW) & una grave malattia metabolica
multisistemica dovuta a deficit di lipasi acida lisosomiale (LAL). Riportiamo il caso di
un bambino affetto da MW che ha sviluppato un insolito fenotipo caratterizzato da
linfoistiocitosi emofagocitica (HLH) correlato alla MW trattata con sebelipasi alfa.

Caso Clinico maschio, figlio di genitori non
consanguinei Ghanesi, sei mesi di vita
Quadro clinico: insufficienza respiratoria e
sepsi, distensione addominale, grave
epatosplenomegalia, diarrea, grave ritardo
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erapia: Sebelipasi alfa 2 mg/kg/se
Follow up: miglioramento progressivo del Conclusioni la MW & piu difficile da
quadro biochimico e clinico. sospettare se associata a HLH.
Exitus a 16 mesi di vita per sepsi Sebelipasi alfa & efficace nella MW.
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genitori. della malattia.




